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dIII. 
REts¬UMo_ 
Os autores relatam dois casos de Condrodísplasía 
Punctata " Doença de Conradi-Hünermann, tecendo considera- 
oes sobre dia nõstico clínico e radíolõ íco dia nõstíco aos › 
diferencial, mecanismos de herança, evolução, aconselhamen - 
to genético, prognõstico e tratamento. Os casos concordam 




Condrodisplasia Punctata (C.P.) ë o nome atribuido a 
um grupo de displasias õsseas que se caracterizam por calcifica- 
~ _ , z z çoes puntiformes epifisarias e extra-epifisarias em recem nasci- 
dos e na infância, levando a; alteraçoes displäsicas nestas epi- 
fises, podendo estar associadas com alteraçoes na pele, olhos fe 
faceg. 
_Conradi, em 1214, descreveu pela primeira vez uma 
condição deste tipo, referindo apenas as alterações õsseas obser 
vadas nos exames radiolõgicos. Hünermann descreveu um caso seme- 
lhante clinica e radiologicamente ao descrito por Conradi e Die- 
trich. (Q) A doença passou a ser reconhecida como doença Conra 
di-Hflnermann, mas exiâtem outras denominações para a doença como
A CQndr9diStrofiaiCalcificante Congeníta, Condroangíopatía Calcã- 
rea, Çondrodistrofiä Fetal Calcärea-e Displasia Epifísãria- Mul- 
tipla. O termo Condrodisplasia Punctata ë, no entanto, preferido
^ 
a outros sinonímos (111. 
Ha dois tipos principais de Condrodisplasia Punctata 
: Doença de Conradí-Hflnermann e Condrodisplasia Punctata tipo Ri
~ Z0mëliÇ0. São dois distintos fenõtipos de C.P. que se-distinguem 
nos seus aspectos radíolãgicos,-prognõstico clinico, alem do seu 
mecanismo de herança, autossomico dominante e recessivo, respec- 
tivamente.
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1.1. DOENÇA DE CONRADI-HUNERMANN 
Este tipo 'de C.P. se caracteriza por calcificaçoes 
em pontílhado, principalmente nas epifises õsseas, assimëtríca- 
mente distribuidas e dísplasias esqueleticas. Segundo J.W. Spran 
ger e cols. (ll) Hã associaçoes com catarata e alteraçoes de pe- 
le em 17% e 28% dos casos, respectivamente. 
Na criança, a Condrodisplasia Punctata É encontrada 
em coluna vertebral; epífíses de ossos chatos e tubulares (ll- 
lO). Eventualmente ocorre calcificaçoes puntiformes em locais 
nao osseos como laringe e traquëia. (ll) O cräneo,mandibula, cla 
vicula e gradio costal não estäo comprometidos. (4) Assmetãfises 
õsseas estão intactas.(ll)
_ 
O pontílhado característico das epifises Õsseas ten- 
dem a desaparecer com a idade e esta ausente nos adultos, (10- 
lll. Segundo K. Bergström e cols. (2), os pontilhados tendem a 
desaparecer antes da idade de 5 anos. 
V Existe achatamento, diminuiçao ou contorno irregular 
das epifises_e Vários graus de encurtamento assimëtrico dos oss 
sos tubulares, (ll) coincidindo com as regioes de condrodispla- 
sia punctata. 
A escoliose E um achado freqüente apos o primeiro a 
no de vida e, em muitos pacientes, hã›deformaçao dos corpos ver- 
tebrais que entretanto, podem ser normais. (4,ll) Podem também o 
cerrer osteocgndrose, platispondilia, nõdulos de Schmärl, acunha 
mente eflteriør, estreitamento do disco intervertebral e osteocon 
drøse. (42
_._3_ 
Spranger e cols (ll) tambëm relacíonaram com a doen 
ça, contraturas de grandes articulações em 26,5% dos casos e de 
formidade dos pos, principalmente do tipo calcãneovalgo,em 18,72 
Clinicamente a doença apresenta graus variaveis dos 
seguintes sinais: face aplainada (hipoplasia malar bilateral);hi 
pertelorismo; fronte proeminente; nariz em sela; pescoço curto 
(2,6,ll); encurtamento assimëtrico de membros; deformidades 'da 
coluna; pele ictiosiforme e catarata. . 
As alteraçoes da pele encontradas frequentemente são 
descritas como alterações de aspecto ictiosiforme(seca, descama- 
tiva e atrofica) que podem persistir na idade adulta(lo,ll). Alo 
pëcia ë um achado clinico importante e faz parte dos .firitërios 
maiores para o diagnostico. (12) 
z , ~ A maioria dos recem nascidos com a doença sao peque 
nos em comprimento e apresentam baixa estatura na vida adu1ta,va 
riando entre 130 cm e estatura normal (ll). 
1.1.1. DIAGNÕSTICO 
O diagnostico ë suspeítado clinicamente devido a pre 
Sènga dos Sinaië deâcritos acima, aspectos radiologícos e refor- 
gado pela recorrëncia familiar. 
No adulto,a avaliação radiologica isolada não ë sufí 
ciente para o diagnostico, visto que persiste o encurtamento as- 
Simotrico dos membros afetados com sinais radiologicos minimos 
ou nenhum sinal (IQ). Indicios clínicos como catarata,alteraçoes
Ú 
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da pele, alopëcía, deformidade õssea residual e baixa estatura, 
devem nos alertar para o diagnostico. 
Com base nos achados clínicos e radiolõgicos, Spran- 
ger e cols (12), estabeleceram alguns criterios para o diagnõsti 
COI
O I-'À Du Pi O; OI m. Z mz I-*ë O Hi (D. (Dl A._Aê1›¡àaõê s' *_ ' 'V 
a) face plana com nariz em sela, na infancia; 
b) freqüente encurtamento assimétrico de extremida- 
des; 
cl escoliose, desenvolvendo-se no primeiro ano de vi 
da (achado inconstante); 
d) freqäente alteração ictiosiforme da pele, alopë- 
cia, catarata e contratura articular; 
el idade de manifestação: usualmente ao nascimento. 
B. Sinais Radiolõgicos Maiores; 
B.l. Infancia: 
a) Calcificações puntiformes aÍetand0,priBCiP3l@€D§§.
~ as extremidades dos ossos longos, regiao carpal e 
tarsal, processos vertebraís e osso isquio-pfibico; 
5) Deformidades irregulares dos corpos vertebrais; 
cl Encurtamento unilateral de ossos longos (excepciou 
nalmente Bilateral). i 
K.2; Idade Juvenil: 
al Encurtamento assimétrico de ossos longos (simetri-
z camente menos freqüente) e displasia epifisiaria 
em ossos metacarpianos. Esta transformação epifi- 






~ iam as microcalcificaçoes;
f 
b) Escoliose e deformidade irregular dos corpos ver- 
tebrais (achado inconstante). ' 
1.1.2. DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL MAIOR 
O diagnostico diferencial maisrimportante deve ser 
feito com a Condrodisplasia Punctata tipo Rizomëlico. ` 
Spranger e cols (12) estabeleceram alguns criterios 
para o diagnostico: ` 
A. Transmissao genëtica: autossomíca recessiva. 
B. Idade de manifestaçäoí ao nascimento. 
C. Aspectos clínicos: 
a) baixa estatura acentuada afetando principalmente 
as partes proximais das extremidades; 
b) face aplainada; ' 
c) alta incidência de cataratas bilaterais; V 
dl alteraçoes de pele íctiosiformes; 
e) contraturas articulares multiplas; 
fl alta frequência de retardo severo do desenvolvi- 
mento neuro-psicomotor; ^
f D. Aspectos radiologicos; 
.. 
a) encurtamento metafisario severo; 
b) calcificaçoes epifisarias e extra-epifisãrías; 
- -_ -of , f. cl ossos Lliacos de aspecto trapezoide. 
E. Curso e prognõstico:
z O prognostico ë extremamente grave pois parece ser 
uma condição letal. A grande maioria vai a õbito antes do primei-
_5_ 
ro ano de vida, devido principalmente as infecções de repetição. 
1.1.3. DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL MENOR 
O termo Condrodisplasia Punctata tem sido inapropria 
damente utilizado para mais de uma entidade. Muitos casos foram 
relatados levando em conta somente a apresentaçao 'radiolõgica 
~ z . z z .
‹ das alteraçoes epifisarias; 
O diagnostico da doença Conradi-Hünermann não deve 
ser baseado somente nas evidências radíolõgicas, mas considerado 
apenas quando estao presentes critërios estabelecidos por Spran- 
ger e cols (12). 
Existe diversas condiçoes, etiolõgica e clinicamente 
distintas que apresentam calcificaçoes puntiformes hepifisãrias, 
isoladas ou multiplas como achado constante ou ocasional: Artri-
4 te calcificante; Condrite Secundária ã Bacteremia; Sindrome ce- 
rebro-hepato-renal de Zellweger; Gangliosídose GM1 generalizada; 
Sindrome de Smith-Lemli-Optiz; Sindrome de Down; Trissomia »l8; 
Translocaçao'Cromossâmica t (D;B); Anencefalia; Cretinismo; Tera 
togenicidade por Warfarin; FetopatiaAlcoÕ1ica e. Hipotiroidismo. 
Çl,2,6,lQ,ll) 
l.l.4. HISTOPATOLOGIA 
A doença de Cohradi*Hünermann parece decorrer de um 
defeito na ossificaçao endocondral por falha na maturação dos 
condrõcitos na zona de ossificaçao. (4) Spranger entretanto, des 
creveu como normal em alguns casos e em outros o arranjo colunar 
das celulas cartilaginosas foi preservado, mas achou-se que as 
colunas eram menores.
_7_ 
Verrengia e cols. (13) observaram que a linha de ossi 
ficaçao endocondral aparece fragmentada, desordenada e atravessa- 
da por muitos vasos que perfuram a cãpsula cartilaginosa. Esta,ao 
seu redor, aparece profundamente alterada, com elementos celula- 
res escassos.e distribuição desordenada. A zona seríada apresenta 
colonias cortadas e irregulares, espessadas com disposiçao parale 
la. 
.. Ao microscopio eletronico observou-se, no condrõcito, 
um engrossamento do reticulo endoplasmãtico com desenho de uma es 
trutura periõdica-que sugere o acfimulo de um produto anormal. To- 
.-.. ~ ~ davia as gliproteínas nao mostram anormalidades e nao hã excreçao 
patolõgica de mucopolissacarideos. Hã relatos, no entanto, que su 
gerem um metabolismo anormal dos mucopolissacarÍdeos.(2) Em al- 
guns casos se encontrou aumento na eliminaçao urinãria de Condro- 
tina 4 ou 6 sulfato. (4) 
'
H 
~ » ~ As :cadcificaçoes ou depositos calcareos nao 'ocorrem 
~ , devido a alteraçoes no metabolismo do Calcio, visto que os seus 
valores séricos sao normais. (3) 
1.1.5. HERANÇA 
A doença de Conradi-Hünermann ë um transtorno heredi- 
tãrio atribuido a um gene autossomico dominante. Embora esta seja 
. ~ ø ú ú ú ,'.- uma afirmaçao aceita pela maioria dos autores, existemalguns pon- 
tos desconhecidos desta doença, em estudo. i' 
. Parece não haver predileção por sexo. (4) Todavia, a- 
penas poucos homens são afetados com a expressao completa da doen
_3_ 
ça.Fatores limitados ou influenciados pelo sexo parecem provãveis 
e podem contribuir Para a gravidade da doença.(lO) 
A variabilidade da expressao nesta doença poderia ser 
o resultado de uma heterogeneidade clinica e genética. (10) Se es 
te tipo É realmente causado por um gene no seu estado heterozígo- 
to, a expressao deste gene seria grandemente influenciada pela a- 
çao do seu alelo, o restante do genoma e ou fatores ambientais.E§ 
tas influências levariam a um fenõtipo variando largamente em for 
ma e gravidade. (ll) 
Spranger e cols. (ll) propuseram a subdivisao da Doen 
ça de Conradi-Hflnermann em tres grupos, considerando a variabili- 
dade da expressão clinica da doença, mas mesmo a distinção entre 
as formas brandas e severas da doença não são facilmente reconhe- 
civeis. Os grupos apresentariam as seguintes caracteristicas: 
Grupo li pacientes que morrem no da infância. |"'\ 5 |-1. Õ |-1. O 
São pequenos ao nascimento, de baixo peso e pequena estatura. A1-
~ guns dos pacientes sao ñidrõpicos e polidramífio foi descrito em 
alguns casos. AS alterações esquelëticas variam de suaves a gra- 
VGS- 
Grupo 2: pacientes com envolvimento esquelëtico mode- 
rado, principalmente assimëtrico, moderada diminuiçao da estatura 
e acometidos ocasionalmente com catarata e alterações na pele,ten 
do um bom prognõstico. 
Grupo 3: pacientes com alteraçoes epifisãrias suaves, 
regressivas, Simëtricas, com nenhuma ou suave diminuição da esta- 
turaf sem Catarata ou alteraçoes na pele. 
~ , Esta subdivisao usa criterios pouco rígidos para per-
~ mitir uma caracterizaçao'nosolõgica definitiva da doença, confor- 
me os prõprios autores.
_Q._ 
Silengo e cols. (10) sugerem que as diferenças no 
tempo de aparecimento das calcificaçoes durante a fase embrionã 
ria podem ser os responsaveis pela variabilidade do envolvimen- 
to Õsseo na doença, dentro de uma mesma familia ou entre dife- 
rentes familias. 
Herança ligada ao sexo foi proposta para um yrgrupo 
de pacientes, todas mulheres, com manifestações Õsseas da Con- 
drodisplasia Punctata e alterações na pele similares aquelas en 
contradas na Incontinência Pigmentar. Nestes casos não se evi- 
denciou, no entanto, um maior numero de abortos do que o espera 
do, ja que tal herança seria supostamente letal aos homens.(l0) 
i i A -Os casos isolados podem representar a ocorrencia de 
fenocopias ambientais ou de novas mutações, ou poderiam refle- 
tir uma peneträncia incompleta do gene ou sua expressao clinica 
variável. (lQ2 ' 
1.1.6. PROGNÕSTICO E TRATAMENTO 
Apesar de varios casos da Doença de Conradi-Hüner- 
mann terem âido relatados, os aspectos evolutivos ainda são pou 
co conhecidos, pois poucos pacientes foram acompanhados atë » a 
vida adulta.
V
A Alguns pacientes morrem precocemente na infancia, 
principalmente de causas infecciosas. Todavia, quando o pacien- 
te sobrevive os três primeiros meses de vida, o prognõstico ë 
bom. (11)
_10... 
O tratamento consiste em solucionar os problemas or- 
topëdicos, dermatolõgicos enp aconselhamento genëtico. 
l.2.Q. OBJETIVO 
O presente trabalho tem a finalidade de apresentar 
dois casos de Condrodísplasia Punctata - Doença de Conradi-Hüner 
mann, sendo a propõsita, filha de uma mulher afetada, em que se 
analisa os aspectos evolutívos da doença na criança e o seu diag 
nõstico na vida adulta. `
-11- 
2. RELATO DE CASOS 
2.1. CASO N? E 
A propõsita era uma criança de Brmeses, sexo femini 
no, nascida em Florianopolis na Maternidade Carmela Dutra de on 
de foi encaminhada para o setor de genëtica do Hospital Univers 
tãrio da Universidade Federal de Santa Catarina, por apresentar
i 
alteraçoes de pele referidas como ictiose, encurtamento de mem- 
bros e exame radiolõgico com diagnostico de Condrodisplasia Pun 
tata. 
iu g 
Primeira filha, de pais jovens, nao wzfconsangüineo 
produto de uma gravidez sem complicações, de parto normal a ter 
~ ~ , mo. A mae nega exposiçao a raios ionizantes, fumo, alcool ou us 
de medicamentos no período gestacional. O pai, 32 anos de idade 
ë portador de albinismo universal, autossomico recessivo. 
Nasceu com peso (p) = 2750 Kg, estatura (e)= 47 cm 
perímetro cefãlico (pe1= 34 cm. 
Ao exame físico a resentou os se uinteu dados antro8 
pomëtricos: p= 45Q0 Kg; e= 54 cm; pele seca e descamativa, cabe 
l0& eâcassdä com descamação e ãreas que lembram alopëcia (Fig.2 
craneo assimëtrico com achatamento a esquerda; proeminëncía fro 
tal a direita (ÍÍg.3) com discreta assimetria facial (Fig.4) n3 
Ce aplainada (Fig.3l; achatamento da base do nariz (Fig;3e4); 
pertelorismo (fig.4); pescoço curto (Fíg.2,3,4); membros supe 
rio; e inferior esquerdos menores que os contralaterais (Fig.2) 











Ao exame radiolõgico observou-se mfiltiplas calcifi- 
~ ' caçoes puntíformes no_ÍSquÍo e pube-direitos (Fig.5); arco ver- 
tebral (Fig.6); nas epifíses do fimero, radio e ulna esquerdos 
ÇFig.7); hipoplasia de corpos vertebrais na transição dorso-lom 
bar; encurtamento de antebraço esquerdo (Fig.7). 
Aos 10 meses apresenta: P= 7600 Kg; E= 65 cm; PC=42 
cm; ãrea de alopëcia, pele ictiosiforme; assimetria de face e 
membros citados anteriormente; escolíose com convexidade a di- 
reita. 
Na idade de l ano eú5;mesesspersmstem as alterações
4 radiologicas de condrodisplasia punctata nas epifises de rãdio, 
ulna e fimero esquerdos (Fig.8); mal formações da coluna verte 
bral com dimínuiçao da altura posterior dos corpos vertebrais 
de L5 e Tll a T7 ÇFig.9); alteraçao do eixo vertebral e possi- 
vel comprometimento do canal medular; escolíose dorsal adireita 
(Iig.lQ); desaparecimento das calcificaçöes puntiformes no arco 
vertebral (Ííg.lQ1; desaparecimento das calcificaçdes puntifor- 
mes no Ísquio e pube direitos (Fig.11). 
Durante o acompanhamento da criança observou-se um 
bom desenvolvimento neuro-psicomotor,pondo estatural, bem como 
regressão gradativa das alterações de pele. 
2.2. CASO N? 2 
A mãe, 22 anos de idade, informa que desde o nasci- 
mento apreeenta pele seca e descamativa em todo hemicorpo direi 
to, bem como encurtamento de membros superior e inferior direi- 
tos. Foi a primeira filha, de pais jovens, nao consangüineos ,
_13_ 
produto a termo de um parto normal. Não sabe o peso ao nascimen- 
to. Andou com l ano e 3 meses; A mae faleceu de causa desconheci 
da~e possuia baixa estatura. Pai de estatura normal. Ambos sem 
assimetria de membros ou sinais de ictiose. Nega outros casos se 
melhantes na familia. 
Ao exame fisico apresenta: e= 143 cm; pele ictíõti- 
ca praticamente restrita a todo hemicorpo direito (Fig.l2 e 13); 
cabelos escassos com areas de alopëcia (Fig.l4); microftalmia e 
catarata em olho direito (Fíg.l5); encurtamento do membro supe- 
rior direito e membro inferior direito em relaçao aos contrala- 
teraiS (Fig,l3); sendo que a palma da mao e os dedos direitos 
são menores que os contralaterais; braço, antebraço e perna di- 
reitos são í cm menores que-os contralaterais. 
Q exame radiolögico mostrou discreta assimetria crâ- 
neo-facial; diminuição de tamanho do membro superior direito(Fig 
lfil; falangêë da mao direita menores que os contralaterais(¿Fig. 
l7l; coxa plana a dirflita; escoliose toraco-lombar de concavida- 
de a esquerda; sequela de luxaçao do quadril direito (Fig.l8);au 
sëncia de sinais de displasias epifisãrias. 
» ~ _ , 
O exame oftalmologíco da mae confirmou o que ja ha- 
via sido constatado ao exame fisico (microftalmia e catarata to-
A tal a direita) e Q exame oftalmolõgico da criança com lampada de 
fenda íoi normal. 
A biõpsia realizada nas areas de alopecia e de pele
. 
da mae e filha confirmaram o diagnõstico de ictiose.
3. APÊNDICES IOB Ô 
Fíg.1.Heredograma da Família Apresentada
Í W Afetados.Á
Fíg.2. Pele seca e Descamatíva; Cabelos Escassos com 
~ , Descamaçao e Ãreas que lembram Alopecía; MSE 









Fig.3. Proeminëncia Frontal a Direita; Face Aplainada; 





Fíg.4. Discreta Assimetria Facial; Achatamento da Base 
do Nariz; Hipertelorismo; Pescoço Curto.
0
'Ú¬,"x' z, 
Fíg.5. Calcificações Puntiformes no Ísquio e Pube Di- 
reitos. 
Fig.6. Calcíficações Puntiformes no Arco Vertebral. 
_16_
Ê 
Fig.7. Calcificações Puntíformes nas Epífíses do Rã- 
dio, ULNA e Úmero Esquerdos; Encurtamento de 
Antebraço Esquerdo. 
--Q-in» 
Fíg.8. Controle Radiolõgíco com 1 ano 9 5 meses:Ca1- 
sificaçoes Puntíformes nas Epífises de Radio, 
ULNA e Úmero Esquerdos. 
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Fíg.9. Diminuição da Altura Posterior dos Corpos 
Vertebrais de L5 e T11 a T7 com 1 ano a 5 
IIIGSGS. 
Fig.10. Escoliose Dorsal a Direita; Desapareci- 
mento das Calcificaçoes Puntiformes no 
Arco Vertebral, com 1 ano a 5 meses.
Fig.l1. Controle Radiolõgico com 1 ano e 5 meses 
Desaparecimento das Calcíficaçoes Puntí- 
formes em Ísquíg e Pube Direitos. 
Fig.12. Ictíose de Pele 
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Fig.l3. Ictíose de Pele em Membro Inferior Di- 




. ` HM 
Fig. 14. Alopëcia 
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Fíg.l5. Microftalmia e Catarata em Olho Direito 




Fig.l7. Mão Direita com Encurtamento de Falan- 
ges.Menores que os Contralaterais. 




Condrodisplasia Punctata ë uma sindrome considerada co 
mo uma afecçao multissistëmica, predominantemente osseaç que in- 
clui multiplas anomalias esquelëticas, alëm do característico pon 
tilhado calcãreo nas epifises. A estas manifestaçoes podem asso- 
ciar-se: catarata, alterações na pele e uma facies tipico, ao nas 
cimento. 
O diagnostico no caso n9 1, foi realizado devido aos 
seguintes achados: multiplas calcificaçoes puntiformes no - :arco 
vertebral, Ísquio e pube direitos, umero, rãdio e ulna esquerdos; 
encurtamento do antebraço esquerdo; hipoplasia dos corpos verte- 
brais; facies aplainada, hipertelorismo, nariz em sela e pescoço 
curto; membros superior.; e inferiorra esquerdos menores que os
4 contralaterais; cabelos escassos com areas que lembram alopecia e 
ictiose da pele. Estes achados clínicos e radiolõgicos satisfazem
, a quase totalidade dos criterios maiores para o diagnostico, em- 
pregados por Spranger e cols. (12) 
Conforme a literatura, as calcificaçoes puntiformes 
tendem a desaparecer com a idade, dando lugar a deformidades nos 
locais afetados, como foi verificado na propõsita, em que o con- 
tIQ1e radiolõgíco com 1 ano e 5 meses mostrou calcificaçoes punti 
.ç ‹ . ø f . formes persistentes apenas em epifises do umero, radio e ulna es- 
querdos, desaparecendo nos locais anteriormente afetados, deixan- 










A mãe desta criança, caso n9 2, apresentava clinica-
A mente microftalmia e catarata congênita em OD, ictiose congenita 
disseminada pela pele em todo o hemicorpo direito, alopëcia em 
zonas e encurtamento de memBros_superiores e inferiores direitos 
ø .-. Ao exame radiologico nao apresentava displasias epifisãrias mas 
escoliose toraco-lombar e luxaçao do quadril direito. A estatura 
É baixa, 143 cm, concordando com os dados da literatura quanto 
ao diagnostico em adultos. OBS.: A mae sempre foi considerada de 
estatura baixa, entre os familiares, desde o nascimento. 
Em ambos os casos o exame oftalmolõgico utilizou a 
lâmpada de fenda para a investigação de catarata. Este procedi- 
mento É muito importante, pois mesmo uma visao aparentemente nor 
mal podera mostrar microopací¢idades*no cristalino. 
,Q caso apresentado por T. Jenkins e B. Noll (6),mos- 
tra uma mae de estatura Baixa com visao aparentemente normal que 
deu a luz a uma menina com achados clínicos e radíolõgícos- que 
lembravam a forma recessiva, falecendo no primeiro semestre de 
Vida. O exame minuncioso da mae, com exame oftalmolõgico utiliza 
do a lampada de fenda, permitiu o diagnostico da forma dominante 
Silengo e cols. (lQ) tambem apresentaram uma mulher, com filhos 
afetados, que S5 foi reconhecida como portadora apos o exame de- 
talhado dos Olhos e da pele. 
A literatura refere a baixa estatura como dado cons- 
tante da doença, entretanto a propõsita deste trabalho permanece
4 dentro dos limiteS_normais de estatura, mostrando que este e um
» achado tambem variavel, pelo menos nessa idade. Somente a avalia 
ção longitudinal acompanhando o seu ritmo de crescimento anual 
permitiratirar conclusoes a esse respeito.
_2.5_. 
V 
O desenvolvimento neuro-psicomotor da criança ë nor- 
mal e a mae ë inteligente, No entanto, constata-se na literatura 
que podem haver varios graus de deficiência mental,(2)em contra- 
diçoes com as crianças portadoras do tipo rizomëlico que sofrem 
grave retardo no seu desenvolvimento.~
z A ictiose E um dado fundamental no diagnostico e se 
impõe que todo paciente com esta alteração seja cuidadosamente e 
Xaminado na procura de malformaçoes associadas, como ocorreu em 
~ , nossos pacientes. Outras alteraçoes de pele tambem foram referi- 
dos na Doença de Conradi-Hflnermann. 
P. Roman Maciã e cols. (7) descreveram as lesões co- 
mo sendo de aspecto ictiosiforme e que regridem a partir dos 6 
meses, deixando como sequela uma atrofodermia folicular ou uma 
0 ^' . N ` H z ^ « hiperpigmentaçao que por_$ua dlsposiçao lembra a Incontinencia 
Pigmcnti". Estes autores apresentam um caso de Conradišäüfiermannu 
cujas lesões cutâneas não correspondem as habituais da sindrome. 
Trata-se de um extenso nevus epidërmico cujo exame clinico e his 
tolõgico definiram como Nevus Epidërmico Verrucoso Inflamatõrio
A Lineal, ue ocu ou-a su erficie cutanea de a enas um hemicor o P 
p 
P › 
associado com alteraçoes esquelëticas da sindrome, respeitando a 
unilateralidade. 
Nossos casos são muito semelhantes aqueles descrito 
, em adendo, HQ trahalho de Spranger e-cols. (ll) pelo Dr. C. S- 
cott, de Baltimore, no qual a mãe de uma filha afetada mostrou 
pontilhad0 assimétrico anterior e posterior displasia epifisãria, 
encurtamento de ossos tubulares, juntamente com alteraçoes de pe
4 lc, alopëcia e catarata unilateral, sustentando a hipotese de 




A maioria dos casos de Conradi-Hünermann relatados 
sao esporãdicos. Apenas sete familias foram relatadas com dados 
que confirmam a forma de herança autossomica dominante. (10) A 
~ .-_. ~ maioria dos casos relatados sao de transmissao mae para filho, 
mas há tres casos descritos em que o pai foi o transmissor. (6) 
R. Happle e cols. (5), em seus estudos, referem um 
tipo de Condrodisplasia Punctata tipo dominante ligada ao 'sexo, 
como sendo uma doença humana rara caracterizada por calcifica- 
ções epifiâãrias multiplas, catarata, ictiose e atrofodermia 
sistematizada, distribuída num padrao linear e manchado, ocorren 
do exclusivamente no sexo feminino. O mesmo padrão de distribui- 
çao É observado em algumas outras doenças de pele ligadas ao X 
humanaâ C0mo a incontinência pigmentar e hipoplasia dërmica.(3)
z 
0 diagnostico pre-natal E possivel atravës de estudo 
radíolõgico e já føi descrito no final do 29 trimestre de gesta- 
ção. Silengo e cols.(lQ1, entretanto, tentaram a avaliação prê- 
natal na l69 Sêmana e não conseguiram confirmação diagnõstíca.No 
.» caS0 d&S&eS aútøres, Q feto foi abortado e o exame radiologico e 
videnciou micrøcalcificações extensas nos sitios de formaçao dos 
ossos endocondrais dos membros e troncosf demonstrando que a .dg 
ença_ë ativa em fases muito precoces da embriogënese. 
É importante tambem aventar-se a hipotese de possi- 
veis fatores ambientais que possam influenciar sobre a gestação 
-
. Segundo Spranger eCcols.(1l) nao se pode descartar fatores exõge 
nos como p0$SÍveis fatores que possam influenciar na C.P. tipo 
Conradirflünermann. 
A variabilidade da expressao clinica da Condrodíspla 
sia Punctata, tipo dominante, ë indiscutível. O que se discute,
_27_ 
no entanto, ë se esta heterogeneidade clinica É devido a uma he- 
terogeneidade genëtica ou ela É o resultado da expressao varia- 
vel de um sõ gene autossomico dominante. 
Classificamos os nossos casos no Grúpo B de Spranger 
e cols. (12), por serem os casos de envolvimento esquelëtico mo- 
derado, principalmente assimëtrico,_moderada diminuiçao da esta- 
tura e acometidos com catarata e alteraçoes da pele , tendo um 
bom prognÕstico.* 
OS pais e irmãos, caso n9 2, não apresentavam a doen 
ça, sendo considerada, portanto, mutação nova na mae da proposi- 
ta. '
4 
O prognostico ë bom nos grupos B e C de Spranger(l2) 
ê_Pë$Sim0 no grupo A visto que esses pacientes morrem no inicio 
da infancia. A morte das crianças ë devido principalmente as in- 
fecçoes, nao se conhecendo,todavia, as razões da sua maior sus- 
ceptibilidade. 
_ O diagnostico diferencial É feito com todas as con- 
diçoes que tenham calcificaçoes pontilhadas nas epifises, ao nas 
cimento, mencionadas no item diagnostico diferencial menor. No 
entanto, a forma recessiva da doença, tipo rizomëlico, constitui 
o principalldiagnõstico diferencial, sendo segundo Verrengia(l3) 
a letalidade o mais relevante elemento de distinçao entre as du- 
as formas. 
O aconselhamento genëtico consiste na explicação dos 
fatos relativos a moléstia em discussao, sua gravidade e seu pro 
gnõstico, principalmente quanto aorrisco de recorrëncia de 50% 
na prole do afetado. A explicaçao dos fatos sob a luz das leis 
da herança e dos estudos da literatura traz ao casal a compreen
. _z3_ 
çao da etiopatogenia da doença, permitindo que o indivíduo afe- 
tado tenha condições de decidir sobre a sua vida reprodutiva.(8)
ø 'Em nosso caso foi realizado o aconselhamento geneti- 
co, utilizandofãe os parâmetros acima citados, preferindo o ca- 
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